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СЛУЧАЙ ИЗ ПРАКТИКИ
Синдром Ди Джорджи (синдром Ди Георга, Ди Джорджа, СДД) впервые был описан в 1965 году 
американским педиатром Angelo Maria DiGeorge, 
который опубликовал несколько клинических слу-
чаев детей с пороками сердца, гипопаратиреозом и 
иммунодефицитом, обусловленных врожденным 
отсутствием паращитовидных желез и тимуса [1].
Сегодня под СДД понимают врожденную пато-
логию (МКБ: D 82.1), которая является следствием 
делеции 22-й хромосомы (22q11.2). Эпидемиология 
заболевания составляет 1 : 4000 – 1 : 6000 новоро-
жденных, ни половой, ни этнической предрасполо-
женности к данному синдрому не выявлено. 
Считается что до 93 % делеций хромосомы 
22q11.2 возникают de novo, а у 7 % патология насле-
дуется от родителей по аутосомно-доминантному 
типу [2].
Делеция участка 22 хромосомы приводит к 
локальной потере генов, следствием которой явля-
ется дефект миграции клеток нейрального гребня и 
нарушение закладки 3-4 глоточных карманов и 
фарингеальных дуг, из которых формируются 
тимус и паращитовидные железы [3].
Спектр клинических проявлений при СДД очень 
широк, является следствием гипоплазии или апла-
зии паращитовидных желез, и часто сочетается с 
врожденными пороками сердца, мальформацией 
лицевой части черепа и другими стигмами дисэмбри-
огенеза [4-7] (табл. 1).
В настоящее время описано более 190 симптомов 
заболевания, которые могут затрагивать практиче-
ски все органы и системы ребенка, что затрудняет 
диагностику СДД [8]. Еще одной проблемой диа-
гностики является широкая вариация клинических 
проявлений СДД в разном возрасте пациента.
У новорожденных СДД чаще всего проявляется 
сочетанием врожденных пороков сердца и маги-
стральных сосудов, клонико-тоническими судорога-
ми в первые часы и дни жизни ребенка вследствие 
гипокальциемии (особенно трудно поддающейся 
коррекции), иммунодефицитом (преимущественно 
поражение Т-хелперов) и стигмами дисэмбриогенеза 
(преимущественно черепа) [9]. Поэтому сочетание 
у новорожденного любых врожденных пороков 
сердца и гипокальциемии является показанием для 
исключения СДД при помощи флуоресцентной 
гибридизации in situ (FISH), количественной муль-
типлексной лигазной проба-зависимой амплифика-
ции (MLPA), aCGH (сравнительной геномной 
гибридизации) или полногеномного микроанализа 
однонуклеотидных полиморфизмов [10].
В связи с тем, что публикации, касающиеся 
заявленной в названии данной статьи темы немно-
гочисленны, ниже представлен клинический случай 
СДД у новорожденного.
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Из анамнеза: ребенок от первой беременности, 
протекавшей на фоне постоянной угрозы прерыва-
ния, требовавшей госпитализации в стационар в 6, 
10, 22, 30 недель. В 21-ю неделю беременности был 
заподозрен синдром Дауна. В 30 недель беременно-
сти по УЗИ выявлен врожденный порок развития – 
тетрада Фалло. Роды в 40 недель через естествен-
ные родовые пути. Роды осложнялись субкомпен-
сированным дистрессом плода, мекониальной окра-
ской околоплодных вод. Родился доношенный 
мальчик с внутриутробной гипотрофией 1 степени, 
с оценкой по Апгар 7-8 баллов.
При осмотре новорожденного выявлены стигмы 
дисэмбриогенеза: широкая переносица, гипертело-
ризм глаз и сосков, «короткая шея», высокое готи-
ческое нёбо, микрофтальмия, гипоплазия нижней 
челюсти, клювовидный нос, поперечные ладонные 
борозды. При ультразвуковом обследовании ново-
рожденного был подтверждён врожденный порок 
сердца: тетрада Фалло, дополнительно выявлены 
признаки фиброза стриарных сосудов, признаки 
диффузных изменений паренхимы печени и гепато-
мегалии. Был проведен аудиологический скрининг, 
который новорожденный не прошёл.
С первых суток жизни у ребенка отмечалась 
транзиторная гипокальциемия, плохо поддающа-
яся коррекции, что позволило заподозрить гипо-
паратиреоз (табл. 2). На фоне постоянной инфу-
зии кальция глюконата у ребенка сохранялась 
гипокальциемия, сопровождаемая эпизодами кло-
нических судорог. На 17-е сутки жизни у ребенка 
выявлена гипофункция щитовидной железы, 
которая расценена как транзиторный гипотиреоз, 
пациенту был назначен L-тироксин в стандартной 
дозировке.
Учитывая наличие клиники гипопаратиреоза, 
гипотиреоза, которые сочетались с врожденным 
пороком сердца и множеством стигм дисэмбриоге-
неза, было высказано предположение о наличии у 
ребенка синдрома делеции хромосомы 22q11.2 – 
синдрома Ди Джорджи.
Проведено дополнительное обследование. По 
данным иммунограммы в клеточном иммунитете 
выявлено снижение Т-лимфоцитов (табл. 3), отсут-
ствие циркулирующих иммунных комплексов 
(ЦИК). В гуморальном иммунитете определялось 
снижение С3, С4 компонента комплемента, сниже-
ние IgA. При оценке сердечной функции проявле-
ния сердечной недостаточности не нарастали, несмо-
тря на снижение уровня мозгового натрийуретиче-
ского пептида (BNP) до 304 пг/мл, тропонин сохра-
нялся в пределах нормы – 0,207 нг/мл.
Уровень паратгормона выявлен на нижней гра-
нице возрастной нормы. При ультразвуковом иссле-
Таблица 1
Наиболее частые клинические проявления синдрома Ди Джорджи
Table 1
The most common clinical manifestations of Dee Georges syndrome
Пораженные орган или система Клинические проявления
Иммунная система: нарушение производства и функционирования 
Т-клеток, селективный дефицит IgA, аутоиммунные заболевания
От умеренного (часто) до тяжелого комбинированного (редко) 
иммунодефицита, ювенильный ревматоидный артрит
Врожденные пороки сердца и магистральных сосудов
Часто - сочетание ДМЖП и прерванной дуги аорты, ДМЖП и атрезии 
легочной артерии, общий легочный ствол; редко – ДМПП, транспозиция 
магистральных сосудов
Лицевой череп, нёбо
Стигмы дисэмбриогенеза (удлиненное лицо, микрогнатия или 
ретрогнатия, широкая переносица, мелкие зубы, асимметрия лица при 
плаче, опущенные вниз уголки рта, глазной гипертелоризм, низко 
посаженные и деформированные ушные раковины, бульбообразный 
кончик носа), вело-фарингеальная недостаточность, волчья пасть, 
заячья губа
Эндокринная Гипокальциемия, гипопаратиреоз, гипотиреоз, дефицит гормона роста
Высшая нервная деятельность Задержка речевого и психомоторного развития, трудности в обучении, 
аутизм, психоз (в основном у взрослых), синдром дефицита внимания
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довании размеры щитовидной железы были в пре-
делах референтных значений, тогда как 
паращитовидные железы не визуализировались, 
выявлены эхопризнаки гипоплазии тимуса.
На 18-е сутки жизни проведено цитогенетическое 
исследование, подтвержден синдром микроделеции 
22-й хромосомы – синдром Ди Джорджи.
На 21-й день жизни проведен неонатальный 
кардиологический консилиум, на котором было 
рекомендовано наблюдение ребенка в Кемеровском 
кардиологическом центре и определены оптималь-
ные сроки кардиохирургической коррекции – на 
4-6 месяце жизни.
Ребёнок дополнительно был проконсультирован 
при помощи дистанционных технологий в ФГБУ 
«ФНКЦ ДГОИ им. Д. Рогачева», подтвержден 
ранее выставленный диагноз: первичное иммуноде-
фицитное состояние, синдром Ди Джорджи. 
Рекомендована пожизненная заместительная тера-
пия внутривенным иммуноглобулином в дозировке 
0,5 г/кг 1 раз в месяц и решение вопроса хирурги-
ческой коррекции врожденного порока сердца.
Таблица 2
Динамика показателей биохимического анализа крови
Table 2
Dynamics of biochemical analysis of blood
Са общий, 
ммоль/л
К, ммоль/л Na, ммоль/л Ca++, ммоль/л ТТГ, мкМЕ/мл Т4, пмоль/л Паратгормон, 
пг/мл





14 сутки 3,9 135,5 0,6
15 сутки 1,37 3,9 128 0,6
16 сутки 1,42 9,36 13,4
18.сутки 1,89 0,87
23 сутки 4,18 132,3 0,86
28 сутки 3,86 130,6 1,02 17,1 пг/мл
35 сутки 3,36 20,4
36 сутки 5,5 132,3 0,78
Таблица 3
Показатели гуморального (22 день жизни) и клеточного (24 день жизни) иммунитета
Table 3
Indicators of humoral (22 day of life) and cellular (24 day of life) immunity)
Показатель Норма Значение
С3 компонент комплемента 0,82-1,93 0,68




Т-лимфоциты (%) 41-78 34
Т-лимфоциты (тыс.) 0,9-2,8 1,02
Количество лейкоцитов (г/л) 3,8-5,8 8,9
Фагоцитарная активность лейкоцитов 0,1-0,3 0,28
Циркулирующие иммунные комплексы 0,012-0,025 0
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В возрасте 1 месяц и 21 день ребенок выписан 
из отделения домой под наблюдение районного 
педиатра и кардиолога.
ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Приведенный клинический случай синдрома 
делеции хромосомы 22q11.2 (синдром Ди Джорджи) 
интересен как с научной, так и практической точки 
зрения. Представленный клинический случай 
демонстрирует сложность диагностики этого заболе-
вания, так как в его клинической картине преобла-
дают неспецифические симптомы (судорожный син-
дром, клиника врожденных пороков сердца), 
которые сочетаются с умеренными или незначитель-
ными иммунологическими нарушениями.
Анализируя представленный клинический слу-
чай, следует согласиться с рекомендациями S Bajaj 
(2019) – всегда исключать синдром делеции хромо-
сомы 22q11.2 (синдром Ди Джорджи) при выявле-
нии у детей в неонатальном периоде жизни врожден-
ных пороков сердца, гипокальциемии новорожденных 
(с гипопаратиреозом) и стигм дисэмбриогенеза (осо-
бенно дефектов нёба).
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